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هـا اسـت كـه حـداقل         هـاي سـاختاري كرومـوزوم       دو طرفه متعادل يكـي از ناهنجـاري        يها جايي جابه: زمينه و هدف  
، ساختار كوادري والانت I وزي و هنگام مشود يهومولوگ به همراه تبادل قطعات را شامل مري دو كروموزوم غيشكستگ

 ـهدف از مطالعه حاضر، پ    . شود    نيجر به سقط جن    كند و من   جادي را ا  ي نامتعادل يها   گامت تواند يتشكيل داده و م     شنهادي
  . مورد استني جهت كمك به بارور شدن در ايراه

. انـد   مراجعـه كـرده  ي در هفته شـشم و هفـتم بـاردار   يخود  به   زوج جوان با دو بار سابقه سقط خود        كي: معرفي بيمار 
 ـوتاي كار شيآزمـا .  بودند يعي همه طب  كي ژنت شگاهي انجام شده قبل از مراجعه به آزما       ي ها شيآزما  ، مربـوط بـه مـرد    پي
 ـ مرد ن  ني والد يزومودر ضمن مطالعه كروم   . اد را نشان د   18 و   5 ي كروموزوم ها  ني دو طرفه متعادل ب    يها جايي بهجا  زي
  . بوديعيطب

 حامـل   ياه  كروموزوم ،I وزي بوده، اما هنگام م    يعي طب يپي دو طرفه متعادل از نظر فنوت      ييجا  فرد حامل جابه  : گيري  نتيجه
) 4:0 و  3:1،  2، مجـاور    1متنـاوب، مجـاور      (يي كـه بـسته بـه نـوع جـدا          دهنـد  ي م ـ لي تشك والانت ي كوادر ،ييجا  جابه
  .شوند  ني منجر به سقط جنتوانند ي كه مدهند ي مليمتعادل هستند را تشك  ناي كه از نظر كروموزومييها گامت

  .كي ژنت،ي، سقط، باردار18 جفت يها وم، كروموز5 جفت يها  كروموزوم،ييجا جابه :كليدي كلمات

 

  
 كي از يكي به انتقال ماده ژنت،(Translocation) ييجا به جا

 دو طرفه ييجا به جا. شود ي اطلاق مگريكروموزوم به كروموزوم د
 رخ داده و تبادل ي كه در دو كروموزوم شكستگدهد ي رخ ميزمان

 نيتر عي از شايكي دو طرفه ييجا به  جا.رديقطعات صورت گ
 طور معمول بهان است كه  مشاهده شده در انسي ساختاريها ييبازآرا

 500 در يك بروز آن زانيماند و م ي مي عدد باق46ها  تعداد كروموزوم
 دو طرفه يها ييجا به  جاتي اهم1. زده شده استنيتولد زنده تخم

 توانند ي مكي در هنگام تفكرايز ، استوزيها در م متعادل در رفتار آن
 نيمتعادل شوند كه در ا  نايها  با كروموزومييها منجر به گامت

   دو طرفهييجا جابه. ام خواهند شدـط زود هنگـب سقـ موجورتـص

  
 يگزارش شده در مطالعه حاضر برا 18  و5 يها متعادل كروموزوم

  .گرديد و گزارش يي بار شناسانياول
  

  
 سال ماه اسفند در ساله، 26 مرد و ساله 22 خانم جوان، زوج كي

 ،يبـاردار  6-7ي  هـا  هفتـه  در يخـود  خودبه سقط بار دو سابقه با 91
 مربوطهي  ها شيآزما انجام جهت ،يگريدي  نيبال ميعلا گونه چيه بدون

 نمونـه  از اسـتفاده  بـا . كردنـد  مراجعـه  تهـران  در ژنـوم  شگاهيآزما به
 ـ جـه، ينت و گرفـت  انجـام  پيوتايكار زيآنال ن،خونشا يي جـا  جابـه  ك ي
 صـورت  به 18 و 5ي  ها كروموزوم بلندي  بازوها انيم دوطرفه متعادل

46XY,t(5,18)(q11.2;q11.2)         شـكل (در نمونه خون مرد را نشان داد

  معرفي بيمار

 مقدمه

 

 138 تا 134هاي  ، صفحه2ماره ش،72دوره،1393ارديبهشتمجله دانشكده پزشكي، دانشگاه علوم پزشكي تهران،  گزارش موردي

    10/01/1393:        آنلاين       26/11/1392:  پذيرش      23/09/1392: دريافت                           چكيده
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  18 و 5ي ها كروموزوم بلندي بازوها نيب متعادل طرفه دويي جا جابه :1 شكل

  
والـدين مـرد داراي دو فرزنـد سـالم بـدون             نامه   در بررسي شجره   ).1

 و در ضمن آزمـايش كـشت كرومـوزومي         بودندگونه سابقه سقط      هيچ
جـايي     ناقـل يـك جابـه      ويدر نتيجـه،    . طبيعي بود ) كاريوتايپ(ها    آن

  .بوددوطرفه متعادل نوپديد 
  

  
ي باردار ستميب هفته از قبل تر، شيب يا سقط بار دو به مكرر، سقط

 و كنـد  يم گرفتار را نيزوج از درصد پنج حدود در كه شود يم اطلاق
 ـيزوج از %5/3 در. اسـت  پيوتايكار انجامي  ها ونيكاسياند ازي  يك  ين
 ـ كرومـوزوم ي  بررس اند، كرده مراجعه مكرر سقط با كه  اخـتلال  كي ي

   2.است داده نشان راي ساختار
 ـا بـر  تصور  ـ كـه  سـت ا ني ي كرومـوزوم  نظـر  از كـه يي  هـا  نيجن

 را مكـرر ي  خود به خودي  ها سقط ازي  بزرگ درصد هستند،ي  عيرطبيغ
ي اصـل  عامـل ي  كرومـوزوم ي  هـا  يناهنجـار  كـه  چـرا  شوند يم شامل
 هر دري  عيرطبيغ پيوتايكار ك ي وجود 3.هستند كياسپورادي  ها سقط
 مكـرر  سقط عامل عنوان به ،ييجا به جا نوع از ژهيو به ن،يزوج از كدام

 از متعـادل  طرفـه  دوي  هـا  ييجـا  به جا نيحامل 4،شود يم گرفته نظر در
 در و هـا  گامـت  از درصـد  70 تـا  50 امـا  هستند، نرمالي  پيفنوت لحاظ

 وزيم در ها كروموزومي  عيرطبيغ كيتفك ليدل به ها، آني  ها نيجن جهينت
I، يـا  و ودش ـ يم ـ مكـرر  سقط به منجر ا ي امر نيا كه هستند، نامتعادل 

 سـبب  را رشـد ي  هـا  يمانـدگ  عقب جمله ازي  مادرزادي  ها يناهنجار
ي هـا  گامت اغلب گرچه كه اند داده نشاني  مختلف مطالعات 6و5.شود يم

 نـوزاد  يـك  داشـتن  احتمال اما شوند، يم نيجن سقط به منجر نامتعادل
  8و7.است درصد ده تا دو حدود نامتعادل پيوتايكار با زنده

 در كــهي اختــصاصي هــا كرومــوزوم  ژهيــوي هــا قطعــهيي شناســا
 محاسبه در ها آني  وزيم كيتفك سميمكان فهم و هستند ريدرگيي  بازآرا

 ها ييجا به جا نيا نيناقلي  برا تولد هنگام نواقص و سقط خطر احتمال
ــم ــت مه ــم در. اس ــهينت در، I وزي ــدم  ج ــت ع ــدن جف ــيطب ش ي ع

 كـه  رديگ يم شكل والانت يكوادر ،ييجا جابه در ريدرگي  ها كروموزوم
 ـتفك. شـود  يم ـ جفت خود هومولوگ مواد با كروموزوم هر آن در  كي

 والانـت،  يكـوادر ي  هـا  كرومـوزوم  از هومولوگي  سانترومرها حيصح
 ـا در .دهد يم رخ (Alternate segregation) متناوب كيتفك از پس  ني
ي ع ـيطبي  ها كروموزوم ويي  جا جابه حاملي  ها كروموزوم ،ييجدا نوع

 بحث
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ي ها گامت آن  جهينت كه كنند، يم حركت گريد يك مخالفي  ها قطب به
 لقـاح ي  پ در و بود خواهد متعادل اي ي عيطب دييهاپلو مكمل يك حامل
  . بود خواهد متعادليي بازآرا اي يعيطبي ها كروموزومي دارا ا يان،يرو

 I (Adjacent segregation مجاور كيتفك 2:2يي جدا گريد انواع

I)تفكيك مجاور  و II (Adjacent segregation II)در اين نوع .  هستند
هاي يكـسان     هومولوگ به ترتيب به قطب     غير   ها سانترومرهاي   جدايي
اين رخدادها بـدون اسـتثنا      . كنند  هاي مخالف هم مهاجرت مي      و قطب 

به گامتي منجر خواهند شد كه يك مكمل كروموزومي غير متعـادل را             
ي به روياني با مونوزومي نـسبي و  عيطب به دست آورده و لقاح با گامت     

احتمال ديگر، عدم تفكيك نسبي يا      . تريزومي نسبي منتهي خواهد شد    
 يا تفكيك   3:1كامل ساختار كوادري والانت است كه منجر به تفكيك          

جايي دو طرفـه      به  اي كه در مردان حامل جا        در مطالعه  10و9.شود   مي 4:0
توليـد شـده،    ) گامـت  (ترين اسـپرم   انجام شد، بيان شده است كه بيش      

بوده ) %5/90با فراواني    (Iحاصل از تفكيك متناوب و تفكيك مجاور        
 %9/4تر به ترتيب      با فراواني كم   3:1 و تفكيك    IIتفكيك مجاور   . است

چنين سـقط    هم 9. به احتمال زياد رخ نداده است      4:0 و حالت    %9/3و  
و هـاي سـاختاري رحـم         مكرر در موارد ديگري از جملـه ناهنجـاري        

  .دهد مشكلات انعقادي نيز رخ مي
 Pre Implantation Genetic)گزيني  تشخيص ژنتيكي پيش از لانه

Diagnosis, PGD) ك روش تشخيصي مناسب براي زوجيني با خطر ي
 11.كرومـوزومي بـه فرزندشـان اسـت       /بالاي انتقال يك اختلال ژنتيكي    

وزومي ، شناسايي بـازآرايي كروم ـ    PGDترين كاربردهاي     كي از شايع  ي
يـدي بـه    يمتعادل و نامتعادل به منظور كـاهش احتمـال انتقـال آنيوپلو           

هـاي نامتعـادل، افـزايش        جـايي   هـاي داراي جابـه      جنين، حذف جنـين   
   12.باشد گزيني و كاهش نرخ سقط مي احتمال لانه

توانـد باعـث     مـي PGDگيري شده است كـه       در يك مطالعه نتيجه   
 4. درصد شـود   13درصد به    95كاهش قابل توجهي در ميزان سقط از        

جـاي   سازي در   با تكنيك دورگه     طور گسترده   به PGDبا وجود اين كه     
هـاي متعـادل و غيـرمبتلا         منظور گزينش جنين    به (FISH)فلوئورسنت  

هايي نيز دارد كـه      شود، اين روش محدوديت     گزيني انجام مي    براي لانه 
 هاي  وموزومتر محدود به شناسايي كر ترينشان آن است كه بيش از مهم

X,21,18,13 وYباشد  مي .  
هاي اختصاصي هـر فـرد حامـل          البته گاهي نياز به طراحي پروب     

ايـن مـورد      در 11.بـر و پرهزينـه اسـت        نتيجه زمان   بازآرايي است و در   

هاي اختصاصي براي ايـن       خاص، با توجه به در دسترس نبودن پروب       
 براي بـارداري    كننده جا شده، براي كمك به زوج مراجعه        ي جابه   ناحيه

ــق، روش  ــرد PGD 24sureموف ــام گي ــد انج ــالگر . باي ــ دقيغرب  قي
ــوزوم ــد  (chromosome microarray 24) يكروم ــك روش جدي ، ي

 مـورد اسـتفاده     تـازگي   بهت كروموزومي جنين است كه      يبررسي وضع 
  . گيرد قرار مي

هـاي     نمونه را نسبت به كنترل     DNAكپي   اين تست جديد، تعداد   
ــال ــرد و زن نرم ــدازهم ــري ، ان ــي گي ــد م ــا  . كن ــه تنه ــن روش ن ــا اي ب

توان    كروموزوم را مي   24هاي درگير در بازآرايي، بلكه همه         كروموزوم
هـايي كـه بـا ايـن روش، طبيعـي            جنـين . زمان بررسي كـرد    طور هم  به

شوند، شانس بالاتري براي ايجاد يك بارداري موفق          تشخيص داده مي  
پسي از جنين در روز پنجم بـارداري        رسد كه بيو    نظر مي  البته، به . دارند

تـري دارد و نتـايج       براي رشد جنين ضرر كـم     ) مرحله بلاستوسيست (
  11.آورد تري را فراهم مي دقيق

هاي فرد حامل يك     طور كه اشاره شد، درصد كمي از گامت        همان
تـر   جايي متعادل دو طرفـه منجـر بـه جنـين سـالم شـده و بـيش                  جابه
شـوند،   خودي جنين مي   ر به سقط خودبه   متعادل بوده و منج   ها نا  گامت

 از  يري مطمـئن جهـت جلـوگ      ي راه، اسـتفاده از راه ـ     نيدر نتيجه بهتر  
  . باشد يا آمدن نوزاد ناهنجار مي به دننيچن وقوع سقط و هم

 PGDجايي متعـادل پيـشنهاد شـد     براي باروري زوج حامل جابه

24sure arrayهاي سـالم در رحـم كاشـته      انجام شود، تا از ابتدا جنين
  . شوند

باشـد كـه     ميFISH قابل مقايسه با اين روش، روش يها از روش 
پـروب   (اسـت ها   هايي از جمله تعداد محدود پروب      داراي محدوديت 

 وجـود   X,Y,21,18,13هـاي    به صورت عمده تنهـا بـراي كرومـوزوم        
ــهي، در نت)دارد ــه  ج ــشاهده جاب ــراي م ــايي  ب ــه در   ج ــاي دو طرف ه

 Whole chromosome paint نياز به روشي مانند گري ديها كروموزوم

probe صي قــادر بــه تــشخنيچنــ  بــوده و هــمنــهياســت كــه پــر هز 
از . ستيدهند، ن  ي كروموزوم رخ م   يي انتها هي كه در ناح   ييها ييجا جابه

 ي بـالا  نسبت  به ي درصد خطا  FISH روش   يها تي محدود گريجمله د 
   11.ده شده است زني تخم%6آن است كه به طور متوسط 

 زوج مـورد مطالعـه و       ي برا شنهادي پ نيرسد كه بهتر   ينظر م  پس به 
 PGD 24sure متعـادل، روش  يهـا  جايي به حامل جاني زوجنيچن هم

arrayباشد .  
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Background: A balanced reciprocal translocation is a structural abnormality, which at 

least consist of breakage of two non-homologous chromosomes along with pieces ex-

change and form quadrivalant structure that can produce unbalanced chromosomes dur-

ing meiosis I and result in a fetus abortion. The aim of the present study is to offer us-

ing Preimplantation Genetic Diagnosis (PGD) 24sure array, which delivers aneuploidy 

screening of 24 chromosomes, within a few hours to increase fertility and bearing a 

child without chromosomal abnormality of this couple. This technique could replace 

embryo donation for child bearing of this couple. 
Case presentation: A young couple with recurrent pregnancy loss in 6th and 7th week 

of pregnancy without family history of recurrent miscarriage and any clinical signs had 

conferred. All laboratory tests including hormonal, infections, semen and hys-

terosalpingography were normal except karyotype that showed balanced reciprocal 

translocation between chromosomes 5 and 18 in male. Chromosomal study of male 

parents showed normal karyotype. 
Conclusion: A balanced reciprocal translocation carrier is phenotypically normal, but 

during meiosis І, carrier chromosomes cant pair normally and form quadrivalant instead 

of bivalant that depend on type of their segregation (alternate, adjacent 1, adjacent 

2,3:1,4:0), produce gametes that are chromosomally unbalanced which can result in 

early fetus abortion. Considering the number of abnormal gametes, the most effective 

way to help couples with this problem seems to be PGD 24sure, since it can identify re-

ciprocal and Robertsonian translocation and allows concurrent screening of all chromo-

somes for aneuploidy. Another technique that can be compared with PGD 24sure is 

fluorescence in situ hybridization (FISH), but it has several technical limitations such as 

it is expensive and complexity, in addition it has only few probes (for chromosomes 21, 

13, 18, X, Y) so sometimes necessary to create patient specific protocols. 

 
Keywords: abortion, chromosomes pair 5, chromosomes pair 18, genetic, pregnancy, 
translocation.  
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